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dos,  podem estabelecer o diagnóstico, como a presenc¸a  de doisA síndrome de Proteus é uma  rara síndrome hamartomatosa,
congênita, de origem genética. Foi descrita pela primeira vez
em  1979 por Cohen e Hayden1, como uma  síndrome hamarto-
matosa,  sendo posteriormente nomeada como síndrome de
Proteus em 1983, por Wiedeman2. Possui como caracterís-
tica  malformac¸ões  causadas por um crescimento excessivo
e  multifocal dos tecidos, derivados dos três folhetos germi-
nativos,  que determinam gigantismo parcial dos membros,
nevos  pigmentados, tumores subcutâneos, macrocefalia e vis-
ceromegalias, porém com desenvolvimento mental normal2–4.
Sua heranc¸a  genética foi comprovada em 2011. Lindhurst et al.
realizaram o sequenciamento genético de 29 pacientes com a
síndrome, sendo encontrada uma  mutac¸ão  somática no onco-
gene  AKT1 e comprovado o mosaicismo somático para uma
mutac¸ão,  que é letal no estado não mosaico. Foi comprovado,
ainda, que a disfunc¸ão  na via PI3K-AKT está relacionada ao
crescimento  excessivo5.
O  artigo relata um caso de síndrome de Proteus em uma
paciente do sexo feminino de 24 anos. Trata-se de caso
único  na família, que teve início ao nascimento, com nevos
epidérmicos localizados no membro  superior direito e no
tronco.  Ainda na infância teve início um crescimento des-
proporcional dos membros, que atualmente apresentam uma
hemi-hipertroﬁa do membro  inferior esquerdo por um super-
crescimento  lipomatoso e do membro  superior direito, por
uma  malformac¸ão  vascular, demonstrados nas ﬁguras 1 e 2,
respectivamente. Essa hemi-hipertroﬁa assimétrica determi-
nou  escoliose com consequente dorsalgia e lombalgia. No
membro  superior direito notam-se algumas vesículas linfá-
ticas  e nódulos endurecidos – prováveis focos de trombose
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nhado  vascular (ﬁg. 2). Apresenta como anormalidade visceral
a  esplenomegalia, demonstrada na ﬁgura 3. O desenvolvi-
mento neuropsicomotor é normal. O diagnóstico da síndrome
foi  estabelecido pelos achados clínicos acima descritos, asso-
ciados  ao padrão de apresentac¸ão  das lesões, sendo estes:
distribuic¸ão  em mosaico, curso progressivo e ocorrência
esporádica. A paciente procurou o ambulatório com queixa
principal  de peso no membro  superior direito e está sendo
acompanhada por uma  equipe multidisciplinar, que inclui
os  servic¸os  de genética, cirurgia plástica, ortopedia, cirurgia
vascular e diagnóstico por imagem.  O tratamento cirúrgico
proposto é de correc¸ão  parcial das deformidades, que inclui
a  amputac¸ão  do membro  superior direito e a esplenectomia.
A paciente e seus familiares estão considerando a possibili-
dade  de realizac¸ão  das mesmas, uma  vez que foram expostos
os  riscos cirúrgicos de sangramento e complicac¸ões  vasculares
a  que a paciente será submetida.
A  incomum e alta variedade de manifestac¸ões  clínicas da
síndrome  de Proteus predispõe à diﬁculdade diagnóstica. Os
critérios  diagnósticos para a síndrome de Proteus foram revis-
tos  por Biesecker et al. em 1999. O padrão de distribuic¸ão
em mosaico das lesões, o curso progressivo e a ocorrência
esporádica são características mandatórias. Dentre os crité-
rios  especíﬁcos, o nevo do tecido conjuntivo, quando presente,
é  quase patognomônico. Os outros achados, quando combina-destes  achados: nevos epidérmicos; supercrescimento des-
proporcional  dos membros, vértebras, vísceras, macrocefalia
ou  hiperostose; cistoadenoma ovariano bilateral ou adenoma
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Figura 1 – Ressonância magnética dos membros  inferiores
com  sequências coronais ponderadas em T1 evidenciando
aumento difuso do membro  inferior esquerdo devido à
extensa  proliferac¸ão do tecido adiposo associado à atroﬁa
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Figura 3 – Ressonância magnética do abdome superior com
sequência  coronal ponderada em T2 evidenciando
esplenomegalia com múltiplas imagens nodulares com
O  tratamento é multidisciplinar, incluindo suporte clínicoos  grupamentos musculares adjacentes.
onomórﬁco de parótida; ou três destes: desregulac¸ão
o tecido adiposo; malformac¸ões  vasculares; ou fenótipos
aciais3. As anormalidades viscerais são menos comuns que
s  musculoesqueléticas, tendo sido relatadas a esplenome-
alia,  megaencefalia, anormalidades da substância branca,
efromegalia e alterac¸ões  císticas e enﬁsematosas do
ulmão4. A maioria dos pacientes tem desenvolvimento neu-
opsicomotor  normal. A expectativa de vida é de 9 meses
 29 anos, de acordo com a gravidade das anomalias4. A
rincipal  causa de morte prematura é por tromboembolismo
ulmonar e falência respiratória, sendo estes predispostos
elas malformac¸ões  vasculares, convalescência cirúrgica e,
m casos extremos, de deformidade à mobilidade restrita6.
eoplasias  benignas associadas com a síndrome incluem
igura 2 – Ressonância magnética do membro  superior direito co
dministrac¸ão do contraste paramagnético evidenciando aumen
últiplas imagens com baixo sinal em T1 e intenso realce pelo c
troﬁa da musculatura adjacente.hipersinal  em T2, características de angiomatose.
lipomas, cistoadenomas ovarianos e adenomas monomór-
ﬁcos  de parótidas; e as malignas, adenocarcinoma papilar
de  testículo, mesotelioma da túnica vaginal e mesotelioma
peritoneal3,4. Os diagnósticos diferenciais incluem as síndro-
mes  vasculares, as pigmentadas e as lipomatoses, sendo as
principais  a síndrome de Klippel-Trenaunay e a síndrome de
hemi-hiperplasia/lipomatose3,4,6.m sequências coronais ponderadas em T1 antes e após a
to difuso do referido membro  devido à presenc¸a de
ontraste, características de hemangioma associado à
e  psicológico. A síndrome de Proteus, por se tratar de uma
doenc¸a  rara e deformante, tem um grande estigma social.
Esses  pacientes devem ter um acompanhamento psicológico7.
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O aconselhamento genético fornece informac¸ões  sobre a
natureza,  heranc¸a  e as implicac¸ões  das doenc¸as  genéticas para
ajudar  indivíduos e famílias a tomarem decisões médicas e
pessoais. O supercrescimento esquelético pode resultar em
disfunc¸ão  biomecânica e limitac¸ão  funcional, e sua correc¸ão
envolve epiﬁsiodese, encurtamento dos membros, reduc¸ão
das  assimetrias, alongamentos, artrodeses, ligaduras arteri-
ais  e até amputac¸ão;  todavia, a recidiva das deformidades
é frequente8. As complicac¸ões  mais urgentes que envolvem
risco  de vida são a trombose venosa profunda e o trombo-
embolismo pulmonar, que, por se tratarem de enfermidades
raras na faixa pediátrica, podem ter seu diagnóstico tardio. Os
pacientes devem ser tratados com anticoagulac¸ão9.
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